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Por que o conhecimento da Genética é
importante para o profissional da saude?

*3 a2 8% (em média 5% ) dos RNs tém algum tipo de defeito congénito

* A medida que melhoram as condicdes de vida da populacao (doencas
infecciosas, ma nutricao e falta de condicOes sanitarias sao controladas)
as doencas genéticas se destacam em proporgao crescente nas mortes
pediatricas

* As doencas genéticas sao causa de grande parte das internacoes
pediatricas e de deficiéncia intelectual



Causas de obito entre menores de 1 ano ao longo dos anos no Brasil
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PORTARIA N° 81 DO MINISTERIO DA SAUDE, DE
20 DE JANEIRO DE 2009

PORTARIA N° 81, DE 20 DE TANEIRO DE 2009

Tnstilw, no dmbilo do Sislema Uhnico de
Sadde (8118, a Politics Navional de Alen-
¢io Tnlegral em (enélica Climica

0 MINTSTRO DE ESTADO DA SATDE. no uso de suas
alnbuigdes, e

Considerando a necessidade de estrulurar no STTS uma rede
de servigos regionahzada e hierarquizada gque permila a alengdo in-
tegral em Crenetica CUlinica e o melhona do acesso a esse alendimento
especializado;

Considerando gue, segundo a Organizacio Mundial da Sadde
(OMS), a Soviedade Brasileita de Genética Climica e a Sowviedade
Brasilerra de (feneélica, aproximadamenie ¢inco por cenlo das ges-
tagdes resullam no nasemenio de uma crianga com algum bpo de
anumalia congémila ou doenga genélica gue compromelera seu de-
semvolvimento e gualidade de wida;

Considerando gue condigdes de etiologia predommantemente
genélica Tespondem pur guinze por cenlo 2 vinle e cinco por cenlo
das causas de mortalidade permatal e inlanbl] em nagdes em de-
semvolvimenlo, lendo as mnomalias congémilas passado da guinla para
4 segunda causa de mortalidade mlunti] no Brasil nos dltimos vinle e
CINCD anos;

Considerando haver indicaydes de gue as anomalias con-
gémilas e as doengas genelicamenle delermmadas (8m nator pre-
valéneia nos paises em desenvolvimenlo, possivelmente relleimdo a
[l de medidas prevenlivas e lerapéulicas adeguadas;

Considerando gue o aconselhamenio genélico € o pilar cen-
ral da alengio & sadde em genética clinica e deve ser garantido a
odos os mdividuos e [amilias sob nsco de anomabia congénily ou
doenga genel cu;

Considerando 2 necessidade de estabelecer erilénos minimos
para 0 credenciamento e a habilitacdo dos servigos de genébica climca
nu rede STI%;

Institui, no A&mbito do Sistema Unico de
Saude (SUS), a Politica Nacional de Atenc¢ao
Integral em Genética Clinica

Considerando a necessidade de auxiliar os geslores do STS
na regulucio, Gscalizagio, controle e avaliagio da assisténea prestada
40% usudnos em genélica chinicy; e

Considerando a decisio da Conussio Intergestores Triparble
- CTT. em reuniao ordindria de 27 de novembro de 2008, resolve:

At 1° Tnstitwir, no dmbito do SUS a Politica Navonal de
Alengio Tniegral em Genélica Climica

Parigralo dnico. A Polities Naciona] de Alengiio Tnlegral em
Grenélica Climea serd implantada de lomma arbculada nas irés esleras
de gestao do STS.

Arl 2% 540 objetivos da Politica Nawional de Alengio Tn-
tegral em Genélica Clinjca:

T - orgamzar uma lmha de cwdados Tnlegrais (promogio,
prevengio, ralamenilo e reamhilagio) que perpasse lodos os nivers de
alengdo, promovendo, dessa [orma, a alengio por inlermédio de equi-
pe muluprofssional, com aluagio mierdiseiplinar

T - possibibtar a identificagio dos delermmantes e con-
dicionanies dos principais problemas de sadde relacionados a ano-
mahas congémilas e doengas genebcamenle delermimadas, de [orma a
[ornecer subsidios pura a elaboragio de agdes e politicas pihlicas no
selor, sem prejuizo da parlicipagio soeial;
TIT - delimir erlénos Eenicos ninimos pard o [uncionamento,
o moniloramentlo e a avaliagio dos servigos gue realizam os pro-
cedimentos e (Bomcas em genébica climica;

TV - meenlivar a tealizagio de pesguisas e projelos estra-
Bgicos destinados ao estudo do custo-eletividade, ellcacia e gua-
hdude e meorporagiio de lecnologias na area de genélica climey; e

Y - guahlicar a assisiénoa e promover a educagio per-
manenle dos prolissionais de saide envolvidos com a miplantagao e
a implementagio da Politica de Adencio Tnlegral em Genélica Clinica,
em conlumuidade com os principios da inlegrahidade e da Politica
Nucional de Humameagao (FNH)

Arl 3 A Politica Nacional de Alengio Tnlegral em Grenélica
Chnica, sera constiluida dos seguinles nivels:

T - Alengao Basica;

T - Adengio Espeua]uadd em genélica clinica.

§ 1° Na alen¢iio basica serdo 1denhificadas e acompanhadas
as [amilas e mdividuos com problemas relacionados 4 anomaliag
comgénilas e doengas genelicamenie deternmunadas;

§ 2° Nua ulengiio especializada em genélica climica sera reu-
lizado o scompanhamenio espeddlimdu multidiseiplinar e us demuis
procedimentos do elenco deste nivel de alengio dos casos enca-
minhados pela alen

T - A alengio esp zada sera composla por:

1) Umidudes de Alengio Especializads; e

b} Centrus de Releréncia em Genélica Climea

§ 3° A alengdo nlegral em genélica clinica deverd ser or-
gamzada em confomudade com o Plano Direlor de Regionaluzacio
(PDR) de cada ente lederado e com os principios e diretnzes do SUS.

Arl. 4° Cabe 4 Tmido, aos Eslados, aos Muniapios e ao
Distrilo Federal u (sealizagio, o controle e u avaliagio das aedes de
alengiio em gendlica cliniea no seu dmbilo de alwagio e gestao.

& 1° Os Munmcipios, os Estados e o Distrilo Federal poderao
suplemeniar ubhjelo desta Porlana para alender s necessidades e pe-
cularidades Joco-regionars.

§ P Ay ambwiedes que compdem esle arbigo deverio ser [un-
damentadas nas diretrzes, prolocolos de condula e mecamsmos de rele-
rénuda e de contra-relerénea em lodos os mivess de alengiio gue pamuitam
o aprmoramento du alengio, da regulagio, do controle e da avaliagio.

Arl 5° Compele a Secretaria de Adencdo & Sadde (SAS) a
adopao das medidas necessanas 4 plena estruluragio da Polibea Na-
viomal de Adengio Inlegral em Geneébea Climca.

Arl. 6% Esla Porlaria entra em vigor na dala de sua pu-
hlhicagio.

JOSE GOMES TEMPORAD




Ministério da Saude

GABINETE DO MINISTRO
PORTARIA N° 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014

Instinu a Politica Nacional de Atengdo In-
tegral as Pessoas com Doengas Raras, apro-
va as Diretrizes para Atengdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras no ambito do
Sistema Unico de Satde (SUS) e institui
mcentivos financeiros de custeio.



Doenca genética x rara

* Na Europa, uma doenca é considerada rara quando afeta 1 em 2.000
pessoas.

(para efeito da PNAIPDR ficou como 65:1000.000 — 1,3:2.000)

* Atualmente sao conhecidas cerca de sete mil doencas raras e
regularmente sao descritas novas doencas raras na literatura médica.

* 80% das doencas raras tém etiologia genética.



Linha de Cuidado para paciente com doenca rara

* Atencdo Basica / Primaria
— Resolucdo dos casos diagnosticados por rastreio (PNTN)
— Identificacao dos casos suspeitos que precisam ser avaliados por especialista
— Medidas antecipatdrias de cuidado clinico para o paciente (contra-referéncia)
— Grupos de apoio

* Atencdo Intermedidria / Especializada / Secundaria

 PNAIPDR - "Servicos de Atencao Especializada em Doencas Raras"
— Investigacao complementar de média complexidade com especialista
— Aconselhamento Genético

* Atencdo Hospitalar/ Alta Complexidade / Terciaria
* PNAIPDR - "Servicos de Referéncia em Doencas Raras"
— Investigacao complementar de alta complexidade com especialista
— Diagndstico pré-natal genético (inclusive fertilizagao)
— Tratamento
— Aconselhamento Genético




GENETICA MEDICA

.";j Razao especialista por 100 mil habitantes 0,15 Norte 1,3%

: Percentual sobre o total de especialidades 0,1%  Nordeste 11,5%

0 Sudeste 58,7%

; Masculino 35,4%  Centro-Oeste 9,2%

E Feminino 64,6%

= Razao masculino/feminino 0,55

:

_: < 29 anos 3,3%

J 30 - 34 anos 17,7%

= 35 - 39 anos 22,3%

i 40 - 44 anos 10,2%
45 - 49 anos 10,2%
50 - 54 anos 12,5% \ Ay
55 - 59 anos 7,5% : ’
60 - 64 anos 7,9%

100 mil habitantes

0,00 - 0,03
0,03 - 0,05
0,05 - 0,11

0,11 - 0,15
0,15 - 0,63

65 - 69 anos 4,3%
70 - 75 anos 4,3% L]
Média (anos) DP
Idade 46,0 12,2 ’
Tempo de formado 20,9 12,2 ’
Razdo especialista por ‘

1.200 1.600 km

BREO[0

Fonte: Scheffer M. et al., Demografia Médica no Brasil 2018.




Competéncia

Conhecimento Habilidade Atitude

* Ato ou efeito * Autonomia de  « Estd ligada a
de abstrair um sujeito acdo,
ideia ou concreto disposicdio
nocdo de frente a um ara fazer

| § i determinado pl

alguma coisa. obietivo. algo.

* E o saber e E o saber * E o querer
tedrico. fazer. fazer.



Perfil de competéncia minimo em Genética para todos os
profissionais de Saude do Brasil.

Qualificagao e provimento de médicos no contexto
da Politica Nacional de Atenco Integral as Pessoas
com Doengas Raras no Sistema Unico de Saide (SUS)

artigos

Melo DG, Germano CMR, Porcitincula CGG, Paiva IS, Neri JICE De Avé LRS, et al.
Qualification and provision of physicians in the context of the National Policy on
Comprehensive Care of People with Rare Diseases in the Brazilian National Health System

(SUS). Interface (Botucatu). 2017; 21(Supl.1):1205-16. http//dX.dOI.Org/].O.1590/1807'57622016.0211




Perfil de competéncia em geneéetica para médicos

* GT da SBGM: perfil de competéncia em genética para médicos no
Brasil.

* Perfil foi elaborado e colocado em consulta publica na pagina da
SBGM (www.sbgm.org.br), recebeu algumas contribuicdes, foi
finalizado e encaminhado para o CFM e todas as escolas médicas
do pais.

* Um paper com o perfil foi recentemente aprovado na Revista
Brasileira de Educacao Médica (RBEM).



Perfil de competéncia em geneética para meédicos

Revista Brasileira de Educacdo Médica

Perfil de competéncia em genética para médicos do Brasil:
uma proposta da Sociedade Brasileira de Genética Médica e
Gendémica

Journal: | Revista Brasileira de Educagado Médica

Manuscript ID | RBEM-2018-0257.R1

Manuscript Type: | Original Article

Keyword — Go to <a
href="http://decs.bvs.br/"
target="_blank">DeCS</a> or <a
href="http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mesh"
target="_blank">MeSH</a> to find your
keywords.:

competéncia profissional, competéncia clinica, genética
médica, educacdo médica, educacao baseada em
competéncias
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Competéncias minimas

* (1) reconhecer a necessidade de educacao continuada, examinando
regularmente a sua propria competéncia clinica, identificando as lacunas de
aprendizagem e os avancos da genética e da genémica ao longo do tempo;

 (2) identificar individuos que apresentem ou possam desenvolver uma doenca
genética e saber como e quando fazer encaminhamento para um profissional
especializado em genética médica;

* (3) manejar pacientes com doencas genéticas e/ou defeitos congénitos
previamente diagnosticados, utilizando diretrizes clinicas ja estabelecidas, no
ambito da sua atuacao profissional;

* (4) promover e estimular praticas clinicas e de educagao em saude objetivando
a prevencao de doencas genéticas/defeitos congénitos.



Conhecimentos

1. Reconhecer a importancia das doencgas genéticas/defeitos congénitos dentro do contexto epidemioldgico local e nacional.
2. Conhecer a terminologia e os conceitos basicos usados na genética médica.

3. Conhecer os padrdes de heranca classicos no ambito das familias e comunidades.

4. Reconhecer a importancia do heredograma ao avaliar a predisposi¢cao/susceptibilidade e a transmissédo de doencas
genéticas.

5. Ter nogdes basicas da morfogénese e da fisiologia humana, e do papel da genética nesses processos.

6. Conhecer os principios basicos de genética e biologia molecular (divisdo celular, alteragdes cromossdmicas, tipos de
mutagao, codigo genético, etc.) e como se associam a formacgao de doengas, incluindo aspectos de carcinogénese e dos
disturbios neurogenéticos.

7. Entender como a interacao de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atuam na susceptibilidade, no inicio e no
desenvolvimento de doencgas, assim como na manutencao da saude e resposta ao tratamento.

8. Conhecer as bases da farmacogenética.

9. Reconhecer os principais agentes teratogénicos e as medidas preventivas relacionadas (especialmente alcool e drogas
ilicitas).

10. Reconhecer os principais fatores de risco genéticos — idade parental avancada, consanguinidade, recorréncia familiar.



Conhecimentos

11. Conhecer as medidas preventivas relacionadas as doencas genéticas/defeitos congénitos — acido folico pré-concepcional,
imunizagdes maternas, habitos de vida saudaveis.

12. Reconhecer que as doencgas genéticas sao frequentemente disturbios multissistémicos, necessitando de abordagem
interdisciplinar e multiprofissional.

13. Conhecer os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

14. Conhecer os formularios oficiais e obrigatérios para registro das doencas genéticas/defeitos congénitos — Declaragao de
Nascido Vivo e Declaracio de Obito.

15. Conhecer as doencgas genéticas/defeitos congénitos que ndo sio raros, ou seja, que tém prevaléncia superior a 1,3:2.000
individuos.

16. Conhecer os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica.

17. Conhecer as bases do aconselhamento genético.

18. Conhecer a rede de atencéo e cuidados em saude disponivel nos trés niveis de complexidade para os individuos com
doencgas genéticas/defeitos congénitos e suas familias.

19. Conhecer as atribui¢des do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doengas de base genética/congénita, com
intuito de operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia.

20. Conhecer os principios de genética e biologia molecular basica associados aos mecanismos oncoldgicos e a consequente
interface da genética com a oncologia (oncogenética).

21. Conhecer os principios de genética basica e sua interface com os disturbios neuroldgicos (neurogenética).



Habilidades

1. Reunir informacgdes e interpretar a historia genética de uma familia, incluindo a construcdo de um
heredrograma de no minimo trés geragdes, e reconhecimento de padroes de heranca.

2. Reconhecer a variagao do fendétipo normal e suas alteragdes morfoldgicas e funcionais.

3. Preencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita ou
com diagnostico definido de doencgas genéticas e defeitos congénitos.

4. Usar habilidades de comunicacao adequadas e demonstrar consciéncia da necessidade de confidencialidade
e de uma abordagem nao diretiva junto aos pacientes e suas familias.

5. Usar adequadamente a tecnologia disponivel para a obtencédo de informacgdes atualizadas sobre genética e
gendmica.

6. Reconhecer as interfaces principais da genética em diferentes areas clinicas de forma multidisciplinar.



1. Respeitar o aconselhamento genético nao diretivo e nao coercitivo.

2. Considerar as crencgas culturais e religiosas do paciente a respeito da sua heranga genética, quando presta
cuidados a pessoas com, ou em risco de desenvolver doengas genéticas.

3. Perceber a importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade.
4. Ter consciéncia do impacto social e psicolégico de um diagnodstico genético no paciente e seus familiares.

5. Trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e multiprofissional em saude.



Ensino/Educacado a distancia

e Continuacao do trabalho da gestao anterior da GENETICA MEDICA
: . o " PARA NAO ESPECIALISTAS
SBGM, relacionado a capacitacao em genética.

O reconhecimento de sinais e sintomas

* Na gestao anterior foi desenvolvido uma primeira
etapa do curso de capacitacao em doencas raras
genéticas, com apoio do CFM. Videos aulas
disponiveis em http://sbgm.org.br/educacao/ead

* Em novembro de 2018, CFM editou material de
apoio as aulas, disponivel em
http://www.flip3d.com.br/web/pub/cfm/index7/?
numero=18&edicao=4555




Ensino/Educacado a distancia

1D YouTube

* Desenvolvimento da segunda etapa do
curso de capacitacao em doencas raras
genéticas, com apoio do CFM e do nucleo
de TelessaudeRsS.

e Curso organizado em 4 modulos: DI,
defeitos congénitos, EIM e doencas de
manifestacao tardia.

* Aulas estao sendo gravadas por colegas de
diversos servicos.

* Previsao de conclusao em outubro de 2019.




Ensino/Educacado a distancia

« MODULO 1 - Erros Inatos do Metabolismo
* Aula1l-Teste do pezinho alterado
* Aula 2 —Erros Inatos de Metabolismo
« MODULO 2 - Deficiéncia Intelectual

* Aula 3 - Atraso no desenvolvimento neuropsicomotor

* Aula 4 - Deficiéncia Intelectual —
« MODULO 3 - Anomalias congénitas
* Aula 5 - Cromossomopatias (sindrome de Turner)
* Aula 6 - Sindrome dismoérfica por microdelecao (sindrome de Williams)
* Aula 7 — Defeito de fechamento de tubo neural
« MODULO 4 - Anomalias de inicio tardio

¢ Aula 8 - Ataxia Hereditaria

¢ Aula9 - Distrofia Muscular de Duchenne




Desafios

« Como incorporar o perfil de
competéncia minimo em genética nos
cursos de graduacao de medicina e
demais cursos da area da saude,
considerando:

* As diferentes estruturas dos cursos

» Escassez de recursos humanos na area

Snciedade Brasileirade
Genética Médica 2 Gendmica



Obrigada!

dgmelo@ufscarbr

SBGM

Sociedade Brasileira
de Genética Médica
e Gendmica

>

www.sbgm.com.br

e



Prévia das video aulas (ainda sem edicao final)

https://www.youtube.com/watch?v=In1llgyFInQ&feature=youtu.be

https://www.youtube.com/watch?v=uabVICcQ6xA&feature=youtu.be

* https://www.youtube.com/watch?v=maWoXi-hBto&feature=youtu.be

e https://www.youtube.com/watch?v=SMvarlJzaxco&feature=youtu.be

e https://www.youtube.com/watch?v=3y-s2ul1BKo&feature=youtu.be

* https://www.youtube.com/watch?v=86tYO -SMpO&feature=youtu.be




